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SIKIÖLÄÄKETIEDE
KATSAUS
TEEMA
K aikkien seulontojen järjestämisen pe-rustana ovat WHO:n jo 1960-luvulla esittämät ja Tanskan eettisen neuvoston 
myöhemmin täydentämät seulontakriteerit 
(1,2). Suomessa sikiöseulonnasta on säädetty 
valtioneuvoston asetuksella. Esittelemme sikiö-
seulonnan nykytilanteen Suomessa (KUVA 1).
Sikiöseulonnan periaatteet
Suomessa ja Euroopassa kromosomipoikkea-
vuus todetaan noin 0,5 %:lla ja muu rakenne-
poikkeavuus noin 5 %:lla vastasyntyneistä 
(3,4). Tavallisin kromosomipoikkeavuus on 
21-trisomia eli Downin oireyhtymä, ja taval-
lisimmat rakennepoikkeavuudet esiintyvät 
sydämessä, maha-suolikanavassa ja keskusher-
mostossa. Moniin kromosomipoikkeavuuksiin 
liittyy tyypillisiä rakennepoikkeavuuksia.
Sikiöseulonta tähtää tavallisimpien kromo-
somi- ja vaikeiden rakennepoikkeavuuksien 
löytämiseen raskauden aikana. Ennen seulon-
tatutkimuksia neuvontaa annetaan neuvolassa 
suullisesti ja kirjallisesti. Tiedon tulee olla laa-
dukasta ja puolueetonta sekä koskea seulonnan 
menetelmiä, tavoitteita, rajoituksia ja mahdol-
lisia haittoja (5). Laadukas neuvonta on tietoi-
sen päätöksenteon seulontaan osallistumisesta 
edellytys (6).
Valtaosa suomalaisista äideistä osallistuu 
sikiöseulontaan, mutta vapaaehtoisuus ja per-
heiden näkemyksen kunnioittaminen ovat 
sikiöseulonnan keskeisiä periaatteita. Sikiö-
seulonta tapahtuu seerumitutkimuksella tai 
kaikukuvauksella tai molemmilla raskauden 
ensimmäisen ja toisen kolmanneksen aikana, 
ja seulonnan ajankohta kytkeytyy lakiin raskau-
denkeskeytyksistä. Seulontoja tarjotaan ajan-
kohtana, jolloin raskaudenkeskeytys on lain 
mukaan mahdollinen joko sikiön epäillyn (alle 
20+0 raskausviikkoa) tai luotettavasti todetun 
(20+1–24+0 raskausviikkoa) vaikean sairauden 
tai rakenteellisen poikkeavuuden vuoksi (7).
Sikiöseulonta ensim mäisen 
raskauskolmanneksen aikana
Kun perhe toivoo sikiön kromosomipoikkea-
vuuksien seulontaa ensimmäisen raskauskol-
manneksen aikana, se toteutetaan ensisijaisesti 
yhdistelmäseulontatutkimuksella (8,9). Tutki-
mus koostuu äidin seerumin istukkahormonien 
eli raskauteen liittyvän plasman proteiini A:n 
(PAPP-A) sekä istukkagonadotropiinin vapaan 
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beeta-alayksikön (β-hCG) määrityksestä ras-
kausviikoilla 9+0–11+6 sekä sikiön niskatur-
votuksen (NT) mittauksesta kaikukuvauksella 
raskausviikoilla 11+0–13+6 (KUVA 2). Menetel-
män perustana on tieto siitä, että kromosomi-
poikkeavuudet häiritsevät istukkahormonien 
tuotantoa (8) ja lisäävät sikiön NT:n paksuutta 
(10,11). 
Tavallisimman kromosomipoikkeavuuden 
eli Downin oireyhtymän yhteydessä äidin see-
rumin PAPP-A-pitoisuus on normaalia pie-
nempi ja vapaan β-hCG:n pitoisuus suurem-
pi. Sekä 13-trisomiassa (Pataun oireyhtymä) 
että 18-trisomiassa (Edwardsin oireyhtymä) 
molemmat merkkiainepitoisuudet tavallisesti 
pienenevät. Suurimman osan ensimmäisen ras-
kauskolmanneksen kaikukuvauksista tekevät 
erityisen seulontakoulutuksen saaneet kätilöt. 
Yhdistelmäseulontatutkimukseen osallistuu 
pääkaupunkiseudulla yli 90 % äideistä (Veli-
Matti Ulander, suullinen tiedonanto 2017).
Yhdistelmäseulonta tähtää ensisijaisesti 
Downin oireyhtymän tunnistamiseen, mut-
ta viime vuosina myös harvinaisemman Ed-
wardsin oireyhtymän riskiluku on määritetty 
samalla tutkimuksella. Kromosomipoikkea-
vuuden riski arvioidaan riskilaskentaohjelmal-
la yhdistämällä tiedot äidin iästä, seerumin 
merkki aine pitoisuuksista, raskauden kestosta 
ja sikiön NT:stä. Merkkiainepitoisuudet ja NT-
arvo muunnetaan arviota varten mediaanin 
monikerraksi (MoM). Mikäli raskaus on alka-
nut luovutetusta munasolusta, käytetään ikänä 
munasolun luovuttajan ikää. Kun riskisuhde 
on vähintään 1:250 (Downin oireyhtymä) tai 
vähintään 1:150 (Edwardsin oireyhtymä), seu-
lontalöydös tulkitaan positiiviseksi.
Yhdistelmäseulonnan herkkyys löytää kro-
mosomipoikkeavuudet on 80–90 %, kun seu-
lontapositiivisten määrä on 2,5–5 % (12,13). 
Sekä seerumitutkimuksen että kaikukuvauksen 
oikea ajoitus ja oikea NT-mittaustekniikka ovat 
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KUVA 1. Sikiöseulonta Suomessa.
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tärkeitä mahdollisimman hyvän herkkyyden ja 
tarkkuuden saavuttamiseksi (14).
Monisikiöisissä raskauksissa kromosomi-
poikkeavuuksia seulotaan pelkästään sikiöiden 
NT:n perusteella, joskin yhdistelmäseulontaa 
käytetään maailmalla myös kaksosraskauksien 
kromosomipoikkeavuuksien riskin arvioinnis-
sa (15).
Kun perhe haluaa kaikukuvauksen ilman 
kromosomipoikkeavuuksien seulontaa, teh-
dään ensimmäisen raskauskolmanneksen kai-
kukuvaus ilman NT-mittausta. Tutkimuksessa 
selvitetään sikiöiden määrä, elossaolo ja sijainti 
sekä tarkistetaan raskauden kesto. Vaikeimmat 
rakennepoikkeavuudet, kuten aivottomuus, 
kookkaat hermostoputken sulkeutumishäiriöt 
ja raajojen anomaliat ovat yleensä nähtävissä jo 
ensimmäisessä kaikukuvauksessa (16).
Sikiöseulonta toisen raskaus­
kolmanneksen aikana
Toisen raskauskolmanneksen seulonta keskit-
tyy rakennepoikkeavuuksien havaitsemiseen, 
sillä vaikeat rakennepoikkeavuudet lisäävät 
huomattavasti vastasyntyneiden sairastuvuutta 
ja kuolleisuutta. Seulonta toteutetaan kaiku-
kuvauksella raskausviikoilla 18+0–21+6, jotta 
jatkotutkimukset ja mahdollinen raskauden-
keskeytys ovat lain asettamissa aikarajoissa 
mahdollisia. Rakennepoikkeavuuksien vaikeus 
vaihtelee lievistä poikkeuksetta kuolemaan joh-
taviin (TAULUKKO 1).
Jopa 80 % sikiön vaikeista poikkeavuuksis-
ta löydetään rakennetutkimuksen perusteella. 
Poikkeavuuksien tunnistettavuus vaihtelee eli-
men ja poikkeavuuden vaikeusasteen mukaan. 
Eurofetus-tutkimuksessa keskushermoston 
poikkeavuuksista tunnistettiin 88 % mutta sy-
dämen rakenne vioista vain 39 % (17). Suoma-
laisen tutkimuksen mukaan vaikeista sydämen 
rakennepoikkeavuuksista löydetään edelleen 
vain noin 30 %, joskin yksikammioisia sy-
dänvikoja tunnistetaan paremmin, jopa 87 % 
(18,19). Tutkijan kokemus ja tutkimusolosuh-
teet vaikuttavat poikkeavuuksien löytymiseen.
Sikiön rakennetutkimus voidaan tehdä myös 
raskausviikon 24 jälkeen, mikäli raskauden jat-
kaminen on perheelle ennalta selvää. Raken-
nepoikkeavuuksien ohella kaikukuvauksessa 
voidaan todeta myös muun muassa varhainen 
sikiön kasvun hidastuminen, istukan poikkea-
vuus tai kaksosraskaudessa tavattava fetofetaali-
nen transfuusio-oireyhtymä, jolloin raskauden 
hoito ja seuranta voidaan suunnitella erikoissai-
raanhoidossa.
Rakennetutkimuksessa on 1980-luvulta 
alkaen kiinnitetty huomiota sikiön pieniin ra-
kenteellisiin poikkeavuuksiin, niin sanottuihin 
pieniin kaikukuvausmerkkeihin (soft mar-
kers). Niitä ovat muun muassa sikiön tavallis-
ta lyhempi olka- tai reisiluu, munuaisaltaan 
laajentuma, sydämen kaikutiivistymä (”golf-
pallo”), kaiukas suolisto ja aivokammion suo-
nipunoksessa (plexus chorioideus) nähtävät 
kys tat. Pienistä kaikukuvausmerkeistä tuli osa 
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kromosomipoikkeavuuksien, lähinnä Downin 
oire yhtymän seulontaa, sillä niiden esiintyvyys 
näillä sikiöillä havaittiin suuremmaksi (20).
Pieniä kaikukuvausmerkkejä esiintyy kui-
tenkin myös terveillä sikiöillä, ja osa niistä en-
nustaa kromosomipoikkeavuuden riskiä hyvin 
heikosti (esimerkiksi ”golfpallo”).
Erityisesti toimivan ensimmäisen raskaus-
kolmanneksen seulonnan käyttöönoton jäl-
keen pienten kaikukuvausmerkkien merkitystä 
kromosomipoikkeavuuksien seulonnassa on 
kyseenalaistettu. Pieni osa kromosomipoik-
keavuuksista löytyy kuitenkin edelleen niiden 
perusteella normaalin yhdistelmäseulontatu-
loksen jälkeen (21,22).
Vaikka kromosomipoikkeavuuksien seeru-
miseulonta tapahtuu ensisijaisesti ensimmäisen 
raskauskolmanneksen aikana, se voidaan tehdä 
myös raskausviikoilla 15+0–16+6, mikäli esi-
merkiksi todetaankin raskauden olevan oletet-
tua pidemmällä ensimmäisessä seulontakaiku-
kuvauksessa. Merkkiaineina ovat tuolloin äidin 
seerumin alfa1-fetoproteiini (AFP) ja istukka-
gonadotropiini (hCG). Riski arvioidaan yhdis-
telmäseulonnan tapaan riskilaskenta ohjelmaa 
käyttämällä, ja riskiluku 1:250 tulkitaan positii-
viseksi seulontatulokseksi.
Jatkotutkimukset ja neuvonta poik­
keavan seulontalöydöksen jälkeen
Positiivinen seulontatulos aiheuttaa perheessä 
ahdistusta, ja jatkoneuvonta on järjestettävä 
viipymättä yliopistosairaalan sikiötutkimusyk-
sikköön tai muuhun jatkotutkimuksiin ja neu-
vontaan perehtyneeseen yksikköön. Neuvontaa 
voi antaa asiaan perehtynyt lääkäri, kätilö tai 
terveydenhoitaja.
Kun potilas toivoo jatkotutkimuksia alku-
raskauden yhdistelmäseulonnan tai toisen 
ras kaus kol man nek sen seerumiseulonnan po-
sitiivisen kromosomiseulontatuloksen vuok-
si, tulee neuvonnassa kertoa ymmärrettävällä 
tavalla poikkeavan diagnoosin riskin suuruus. 
Jatkotutkimusvaihtoehdot hyötyineen ja riskei-
neen on esiteltävä, jotta tietoinen päätöksente-
ko jatkotutkimuksiin osallistumisesta on mah-
dollista. Jatkotutkimusvaihtoehdot etuineen ja 
haittoineen on esitelty TAULUKOSSA 2.
Äidin verinäytteestä tehtävässä sikiöön ka-
joamattomassa raskaudenaikaisessa tutkimuk-
sessa (non-invasive prenatal testing, NIPT) 
seulotaan yleisimpiä kromosomipoikkeavuuk-
sia tutkimalla sikiöperäistä vapaata DNA:ta 
(cell free fetal DNA, cff DNA). Testin herkkyys 
(99,9 %) ja tarkkuus (99 %) ovat Downin oire-
yhtymän osalta erittäin suuret ja hyvät myös 
Pataun (91 %) ja Edwardsin oireyhtymien osal-
ta (96 %) (23). Vääriä positiivisia löydöksiä on 
kuitenkin kuvattu, joten positiivinen löydös 
tulee varmistaa joko istukka- tai lapsivesinäyt-
teellä (24). NIPT on sekä äidin että raskauden 
kannalta vaaraton, mutta istukka- tai lapsivesi-
näytteen ottamiseen liittyy pieni (noin 0,5 %) 
raskauden keskeytymisen riski (25,26).
M. Kaijomaa ja O. Äyräs
TEEMA: SIKIÖLÄÄKETIEDE
TAULUKKO 1. Raskausviikoilla 18+0–21+6 tehtävässä ra­
kennetutkimuksessa seulottavat tavallisimmat rakenneviat.
Elinryhmä Esimerkkejä rakennepoikkeavuuksista
Keskus­
hermosto
Aivottomuus (anenkefalia)
Aivotyrä (enkefaloseele)
Selkärankahalkio (spina bifida)
Etuaivojen jakautumattomuus (holoprosen­
kefalia)
Sydän Yhteinen valtimorunko (truncus arteri o sus 
communis)
Valtasuonten transpositio (TGA)
Valtasuonten lähtö oikeasta kammiosta 
(DORV)
Vasemman sydänpuoliskon kehittymättö­
myys (HLHS)
Oikean sydänpuoliskon kehittymättömyys 
(pulmonaaliatresia ja ehjä kammioväliseinä)
Vatsan­
peitteet ja 
maha­ 
suoli­
kanava
Vatsahalkio (gastroskiisi)
Muut laajat vatsanpeitteiden puutokset 
Napanuoratyrä (omfaloseele)
Palleatyrä (diafragmahernia)
Pohjukaissuoliumpeuma (duodenaaliatresia)
Munuaiset 
ja virtsatiet
Molemminpuolinen munuaisten puuttumi­
nen (bilateraalinen munuaisageneesi)
Munuaisten rakkulataudit
Virtsaputken takaosan umpeuma tai läppä 
(uretra­atresia)
Raajat Kampurajalka (talipes equinovarus)
Luustosairaudet (tanatoforinen dysplasia, 
synnynnäinen luustonhauraustauti, akondro­
geneesi, akondroplasia ja hypokondroplasia)
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Istukkanäyte otetaan ohuella neulalla kai-
kukuvausohjauksessa äidin vatsanpeitteiden 
läpi. Näytteeksi otetaan istukan nukkalisäkkeitä 
(villuksia), joissa perimä on sama kuin sikiös-
sä. Joskus kromosomipoikkeavuus löytyy vain 
osasta istukan soluja (mosaikismi), ja näissä 
tilanteissa sikiön kromosomisto tulee vielä var-
mistaa lapsivesitutkimuksella.
Lapsivesinäyte otetaan niin ikään ohuella 
neulalla kaikukuvausohjauksessa äidin vatsan-
peitteiden läpi. Lapsivedessä on aina si kiön 
soluja, joista voidaan tutkia sikiön perimä. 
Näytteenotto on mahdollista raskausviikon 14 
jälkeen, kun lapsivettä on riittävästi.
Istukka- ja lapsivesinäytteestä voidaan tutkia 
sikiön perimää erilaisin menetelmin, jotka esi-
tetään TAULUKOSSA 3. 
Vain pienellä osalla kaikista tutkituista pal-
jastuu kromosomipoikkeavuus. Tavallisimpia 
ovat Downin, Edwardsin ja Pataun oireyhty-
mät. Harvinaisempia ovat sukupuolikromo-
somipoikkeavuudet ja triploidia, jossa kromo-
someja on 46:n sijaan 69.
Koska kromosomipoikkeavuuksien riski li-
sääntyy sen mukaan, mitä vanhempi äiti on, 
tarjotaan monissa kunnissa 40 vuotta täyttä-
neille odottajille sikiön kromosomitutkimusta 
iän vuoksi joko suoraan istukka- tai lapsivesi-
näytteestä tai NIPT-seulonnalla.
Löydöksen merkityksen selvittämiseksi ja 
raskautta koskevan päätöksenteon tueksi per-
heelle tarjotaan poikkeavan tuloksen varmis-
tuttua perinnöllisyyslääketieteen ammattilaisen 
neuvontaa. Vaihtoehtoina ovat joko raskauden 
jatkaminen tai sen keskeyttäminen. Mikäli per-
he valitsee raskaudenkeskeytyksen, varmiste-
taan raskaudenaikaisen diagnoosin oikeellisuus 
vielä sikiön synnyttyä.
Kun perhe ohjataan jatkotutkimuksiin ra-
kennepoikkeavuusepäilyn vuoksi, arvioi yli-
opistosairaalan sikiötutkimusyksikön erikois-
lääkäri löydöksen uudelleen. Mikäli epäily 
rakennepoikkeavuudesta vahvistuu tai varmis-
tuu, perheelle tarjotaan löydöksen merkityksen 
ymmärtämiseksi perinnöllisyyslääketieteen 
ammattilaisen antamaa perinnöllisyysneuvon-
TAULUKKO 3. Sikiön perimän tutkimusten vertailu.
Tutkimus Hinta Nopeus Muuta
Trisomia­PCR € Nopea (muutama päivä) Vain yleisimmät trisomiat eli Downin, Edwardsin 
ja Pataun oireyhtymät
Koko karyotyypin tutkiminen €€ Hitaampi (viikko) Kaikki trisomiat, monosomiat, triploidia
Molekyylikaryotyypitys €€€ Hidas (viikkoja) Kaikki trisomiat, monosomia, deleetiot ja dupli­
kaatiot. Ei tunnista triploidiaa. Neuvonnan 
ongelmana geenivariantit, joiden merkitys jää 
epäselväksi.
TAULUKKO 2. Sikiön poikkeavan kromosomiseulontatuloksen jälkeen tarjottavien jatkotutkimusten vertailu.
Istukkanäyte Lapsivesinäyte Äidin verinäytteestä tehtävä sikiöön kajoa-
maton raskaudenaikainen tutkimus (NIPT)
Ajankohta 11. raskausviikosta lähtien 14. raskausviikosta lähtien 8. raskausviikosta lähtien
Hyvät 
puolet
Voidaan ottaa heti poikkeavan 
seulontalöydöksen jälkeen.
Mahdollista tutkia trisomia­PCR, 
koko karyotyyppi tai molekyyli­
karyotyyppi
Mahdollista tutkia triso­
mia­PCR, koko karyotyyppi 
tai molekyylikaryotyyppi
Äidin verinäyte, ei keskenmenon riskiä
Huonot 
puolet
Noin 0,5 %:n keskenmenoriski.
Näytteenotto ei aina onnistu.
Noin 0,5 %:n keskenmeno­
riski.
Näytteenotto heti poik­
keavan löydöksen valmis­
tuttua ei ole mahdollista.
Näytevastauksen saaminen kestää < 1–2 viik­
koa, minkä jälkeen mahdollinen positiivinen 
tulos varmistetaan kajoavalla näytteellä.
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taa. Koska rakennepoikkeavuus esiintyy joskus 
yhdessä kromosomipoikkeavuuden kanssa, tar-
jotaan jatkotutkimusten yhteydessä usein mah-
dollisuutta myös kromosomipoikkeavuuden 
diagnostiikkaan.
Neuvonnan jälkeen ja mahdollisen kromo-
somitutkimuksen valmistuttua vaihtoehtoina 
ovat joko raskauden jatkaminen tai sen keskeyt-
täminen. Raskauden jatkuessa vaikeat raken-
neviat edellyttävät synnytyksen suunnittelua 
sekä oikean synnytyspaikan valintaa vastasyn-
tyneen ennusteen parantamiseksi (esimerkiksi 
kirurgisesti hoidettavat sydänviat, hermosto-
putken sulkeutumishäiriöt).
Sikiöseulonta ja etiikka
Sikiöseulontaan liittyy paljon vaikeitakin eet-
tisiä kysymyksiä (27). On mahdollista, että 
kaikki tulevat vanhemmat eivät täysin ymmärrä 
sikiöseulonnan merkitystä päättäessään osallis-
tumisesta seulontaan, vaan seulonnan voidaan 
kokea olevan osa rutiinimaista äitiyshuoltoa. 
Kromosomi- ja rakennepoikkeavuuksien mah-
dollisuutta ei juuri mietitä etukäteen. Tämä 
saattaa vaikuttaa ennen seulontaa annettavan 
tiedon käsittelyyn. Kromosomi poikkea vuuk-
sien seulontaa riskilukuineen, mahdollisine jat-
kotutkimusvaihtoehtoineen ja käsitteistöineen 
voi olla vaikea ymmärtää (28). 
Positiivinen seulontalöydös aiheuttaa taval-
lisesti huomattavaa ahdistusta (29). Kromo-
somiseulonnan jatkotutkimuksena NIPT on 
raskauden kannalta riskitön, mutta osa löy-
döksistä vaatii jatkotutkimuksena istukka- tai 
lapsivesinäytteen ottamista, ja näihin liittyy 
edellä mainittu 0,5 %:n raskauden keskeytymi-
sen riski. Koska suurimmalla osalla positiivisen 
seulontatuloksen saaneista ei ole kromosomi-
poikkeavuutta, on mahdollista, että terve sikiö 
menetetään toimenpiteen seurauksena.
Kromosomipoikkeavuuden riskiin liittyvä 
ahdistus yleensä helpottaa normaalin jatkotut-
kimuslöydöksen jälkeen (29). Pieniin kaikuku-
vausmerkkeihin ja epäselviin rakennelöydök-
siin liittyvä ahdistus jatkuu usein kuitenkin läpi 
raskauden ja saattaa vielä lapsen synnyttyäkin 
vaikeuttaa lapsen ja vanhempien välisen kiinty-
myssuhteen muodostumista (30).
Joskus löydöksen, esimerkiksi sukupuoli-
kromosomipoikkeavuuden, ennustetta yksit-
täisen sikiön kannalta on vaikeaa arvioida, ja 
osa käsitteistä (mosaikismi, erilaiset kromo-
somimutaatiot) on vaikeasti ymmärrettäviä. 
Myös rakennepoikkeavuuden yksiselitteinen 
merkitys voi olla raskauden aikana vaikeasti ar-
vioitavissa, ja löydös edellyttää seurantaa sekä 
raskauden aikana että syntymän jälkeen. Nämä 
tilanteet voivat olla vanhemmille raskaita, ja 
päätöksentekoon vaadittava harkinta-aika ja 
tiedon määrä vaihtelevat. Erityisen vaativaa on 
kielitaidottomien ja vähän koulutettujen poti-
laiden neuvominen.
Kromosomipoikkeavuuksien seulonta  eroaa 
muusta seulonnasta siten, että parantavaa hoi-
toa ei ole. Kromosomipoikkeavuuden varmis-
tumisen jälkeen suuri osa vanhemmista valit-
see raskaudenkeskeytyksen, vaikka se onkin 
monelle vaikea eettinen päätös. Kromosomi-
poikkeavuuksien seulontaa on myös arvostel-
tu kannanottona niitä sairastavien potilaiden 
ihmisoikeuksia kohtaan, mutta mahdollisuus 
poikkeavan raskauden keskeyttämiseen on tär-
keä osa perheiden lisääntymisitsenäisyyttä.
Ydinasiat
 8 Sikiöseulonnan tehtävä on kromosomi­
poikkeavuuksien ja vaikeiden rakennepoik­
keavuuksien löytäminen raskauden aikana.
 8 Sikiöseulonta on vapaaehtoista sekä il­
maista, ja valtaosa suomalaisista äideistä 
osallistuu seulontaan.
 8 Kromosomipoikkeavuuksien ensisijainen 
seulontamenetelmä on alkuraskauden yh­
distelmäseulontatutkimus, jolla löydetään 
noin 80–90 % poikkeavuuksista.
 8 Sikiön rakennepoikkeavuuksia seulotaan 
kaikukuvauksella raskausviikoilla 18+0–
21+6.
 8 Uusin ja herkin seulontamenetelmistä on 
NIPT, jolla sikiön kromosomipoikkeavuuk­
sia voidaan seuloa äidin verestä sikiön 
solun ulkoista DNA:ta tutkimalla.
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Kaikki poikkeavuudet eivät ole raskauden ai-
kana todettavissa, ja vääriä negatiivisia seulon-
tatuloksia esiintyy. Jos seulontaa edeltävä neu-
vonta seulonnan rajoituksista on puutteellista, 
voi sairaan lapsen syntymää olla vaikea hyväk-
syä. Poikkeavuuden merkitys voi lisäksi olla 
erilainen vanhemmalle ja ammatti-ihmiselle, 
mikä saattaa paljastua vasta lapsen synnyttyä. 
Nämä tilanteet voivat aiheuttaa katkeruutta ja 
ahdistusta.
Lopuksi
Sikiöseulonta on osa korkealaatuista suoma-
laista äitiyshuoltoa. Se on vapaaehtoista, yh-
teiskunnan kustantamaa ja kaikkien raskaana 
olevien ulottuvilla. Seulontaan osallistumista 
edeltävän tietoisen päätöksenteon tueksi tulee 
tarjota laadukasta ja puolueetonta neuvontaa. 
Neuvolan rooli on tässä keskeinen. Suomessa 
seulontatutkimukset ovat kansallisesti yhtenäi-
siä, ja valtaosa suomalaisista odottavista äideis-
tä osallistuu seulontatutkimuksiin.
Kromosomipoikkeavuuksien seulonta on 
kohdistettu ensisijaisesti Downin oireyhty-
män riskin tunnistamiseen. Käyttökelpoisin 
seulontamenetelmä on edelleen ensimmäisen 
raskauskolmanneksen yhdistelmäseulonta, 
jonka herkkyys on yli 80 %. Herkkyydeltään 
ja tarkkuudeltaan paras menetelmä olisi NIPT, 
mutta sen kalliimpi hinta estää toistaiseksi laa-
jamittaisen käytön seulonnassa. Lisäksi on huo-
mioitava, ettei NIPT pysty korvaamaan alku-
raskauden kaikukuvauksessa saatavaa muuta 
tietoa. Kromosomipoikkeavuuden lopullinen 
diagnostiikka tapahtuu edelleen kajoavilla me-
netelmillä.
Seulontamenetelmillä ei koskaan tunnisteta 
sikiön kaikkia poikkeavuuksia, eivätkä nor-
maalit seulontalöydökset merkitse aina terveen 
lapsen syntymistä. Suomalainen sikiöseulonta 
on laadukasta, mutta kansallista seulontarekis-
teriä ei ole. Sen perustaminen auttaisi seulon-
nan laadun arvioinnissa ja helpottaisi seulontaa 
kehittävää tutkimustyötä myös kansainvälisesti. 
Seulontahenkilökunnan jatkuva kouluttaminen 
ja seulonnan laadun järjestelmällinen arviointi 
takaavat sikiöseulonnan laadun myös tulevai-
suudessa. ■
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SUMMARY
Screeening for fetal chromosomal and structural defects in Finland
Fetal screening during pregnancy aims at diagnosing chromosomal and structural defects during the first and second 
trimester of pregnancy. In Finland, fetal screening is arranged by local authorities according to the national screening 
program. Screening is free of charge. Parents need to make an informed decision about attending the screening. Since the 
screening algorithm is complex and the methods are not easily understood there is a need for high quality counseling both 
before and after the screening.
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